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Cohen oireyhtyma

lastenneurologi Teija Salokorpi 13.10.2008

OMIM 216550
ICD10 H35.5

Yleisyys

Oireyhtyman kuvasi kanadalainen suupatologi-geneetikko Cohen tydtovereineen 1970-luvun
alussa, ja h&n on antanut oireyhtymalle nimen. Oireyhtyma on kuitenkin Suomessa siina
maarin 'yliedustettu’, ettéa se luetaan ns. suomalaisen tautiperiman sairauksiin. Muualla
maailmassa Cohen-otsikon alla kuvatut oireistot ovat olleet hajanaisia ja vaihtelevia. Sen
sijaan suomalaiseen tautiperintodn lukeutuva Cohen on oirekuvaltaan ja perima-
muutoksiltaan varsin yhtenainen.

Sairaus on hyvin harvinainen Suomessakin. Tiedossa olevia Cohen-henkil6ita on Suomessa
yhteensa n. 40, joista lapsuusikaisia alle puolet.

Oireet ja l0ydokset

Cohen oireyhtymaan liittyy aina jonkinasteinen kehitysvammaisuus. Kehitysvamman aste on
vaikea — syva (20%), keskivaikea (70%) tai lieva (10%). Cohen-henkildt ovat kehitysvamman
asteesta rippumatta yleensa paasaantoisesti hyvantuulisia, myonteisia ja sosiaalisesti
osaavia. Tietyt stereotyyppiset kayttaytymisen piirteet ja maneerit ovat kuitenkin varsin
tavanomaisia.

Aivojen MRI-tutkimuksessa paljastuu usein suhteellisesti suurikokoinen aivokurkiainen
(corpus callosum) eraanlaisena tyyppildyddksena, mutta muita aivojen
rakennepoikkeavuuksia ei oireyhtymaan tyypillisesti liity.

Aivan pienimmilla lapsilla n&ko on ilmeisesti normaali. Hitaasti ajan myaota silmiin ilmaantuu
erilaisia muutoksia, jotka heikentavat nakoa. Lisdantyva myopia eli likinékdisyys ja verkko-

kalvon (retinan) laitaosien vahittdinen rappeutuminen alentavat nakokykya vuosien myota.

Karsastus ja tavallista aikaisemmin kehittyva harmaakaihi ovat my6s verraten yleisia.

Paan ja etenkin kasvojen alueella nahd&én joukko piirteita, jotka ovat oireyhtymalle
ominaisia. Paa on suhteellisen pieni (mikrokefalia). Keskikasvoalue (seka yla- etta alaleuka)
ovat pienet, hypoplastiset, ylahuuli on lyhyt ja jattda nakyviin kookkailta vaikuttavat
ylaetuhampaat. Suulaki on korkeaholvinen ja kapea. Silmien muoto on liekkim&inen,
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kulmakarvat ovat tuuheat ja silmaripset pitk&at, samoin hiukset ovat paksut ja hiusraja
matalalla.

Raajat ovat (usein pulleahkoon vartaloon ndhden) silmiinpistavan hennot, ja kadet ja jalat
sormineen ja varpaineen sirot ja kapeat, sormet myds tavallista lyhyemmat. Nivelet ovat
pehmeat ja ylilikkuvat. Selkdrangan kaarteet korostuvat ja skolioosi (kieroselkaisyys) on
verraten yleinen.

Suomalaisilla Cohen-henkildilla on havaittu verenkuvassa eraiden valkoisten verisolujen,
granulosyyttien niukkuus (granulosytopenia), mutta I6ydoksella on ilmeisesti perin vahan
kaytannon merkitysta.

Kirjallisuudessa mainitaan usein hiippal&pan prolapsi ja vuoto, mutta suomalaisilla potilailla
sita ei ole tavattu. Sen sijaan vuosien mittaan monelle Suomessa tutkitulle alkoi kehittya
lievdd vasemman kammion toiminnanvajausta, joka sekin saattaa jaada sydamen toiminnan
kannalta vahamerkitykselliseksi.

Etiologia

Kyseessa on geenimuutoksen eli —mutaation pohjalta syntynyt sairaus, joka periytyy
peittyvasti eli resessiivisesti. Tautigeeni, joka siis tunnetaan, sijaitsee kromosomissa numero
8, sen pitkassa haarassa.

Diagnoosi

Diagnoosi perustuu Kliiniseen oirekuvaan, jonka keskeiset piirteet ovat psykomotoorinen
retardaatio eli kehitysvammaisuus, kompelyys ja lihashypotonia, pienipaisyys, oireyhtymalle
tyypilliset ulkonakopiirteet, lyhytkasvuisuus, verenkuvamuutokset seka hitaasti eteneva
nakdvammaisuus.

Hoito ja kuntoutus

Parantavaa hoitoa ei ole. Hoito- ja kuntoutus perustuu aina yksilélliseen moniammatillisen
tyoryhman tekemaan kuntoutusarvioon. Silmalaakarin osuus on kuntoutusseurannassa
oleellisen tarkea etenevan nadnheikkouden takia. Lastenneurologinen tydryhma vastaa
mahdollisesta kehitysté tukevasta kuntoutuksesta.

Tukiperherekisteria pitéa mm. Rinnekoti-Saation Lasten kuntoutuskoti, os. Ruusulankatu 10, 00260
Helsinki, e-mail: lasten.kuntoutuskoti@rinnekoti.fi
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